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ABSTRACT 

Background and Objectives：Congenital long QT syndrome (LQTS) is a genetic disease that brings prolon-
gation of the QT interval on an electrocardiogram and leads to syncope and sudden death by a fatal ventricu-
lar arrhythmia. In Korea, there have been studies about the clinical characteristics and treatment of LQTS, 

but there are no studies for the molecular and biological evaluation of its genetic mutation. Subjects and Me-
thods：Six nationwide university hospitals and laboratories segregated DNA from the blood of 10 patientsdiag-
nosed with LQTS to analyze the genetic mutation. Results：Nine out of ten individuals were female. Eight 

showed genetic mutations. Three had an abnormality in the KvLQT1, 6 in the HERG and 2 had abnormalities 

in both KvLQT1 and HERG. None had abnormalities in KCNE1 and 2 showed no abnormalities in KvLQT1, 

HERG or KCNE1. Conclusion：Congenital LQTS shows various genetic mutations, and this indicates the ne-
cessity for further organized study in more individuals for confirmation of the relationship between the results 

of clinical diagnosis and genetic analysis. (Korean Circulation J 2004;34(8):813-819) 
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서     론 
 

QT 연장 증후군(long QT syndrome：LQTS)은 임

상적으로 심전도에서 QT 간격이 연장되어 있고, 다형

성 심실성 빈맥을 보이는 증후군으로 실신과 급사를 일

으킬 수 있는 질환으로 이제까지 선천적인 경우와 약제
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나 대사성 장애, 그리고 서맥 등에서 잘 나타나는 후천

적인 경우가 있다고 알려져 있다.1)2) 이러한 현상들은 

세포막에 존재하는 소디움과 포타시움 이온 채널의 장

애로 발생한다고 알려져 있으며, 특히 선천성인 경우는 

Keating 그룹3)에 의해 QT 연장 증후군의 원인이 유전

자의 돌연변이로 인해 발생하며 세포막의 소디움과 포

타시움의 수용체에 장애가 발생하는 것으로 알려져 있

다. 현재까지 7가지 유형의 유전자가 보고되어 있으며 

각각의 유전자형에 따라 임상양상, 약물에 대한 반응이 

달라지는 것으로 알려져 있다. 국내에도 QT 연장증후군

에 대한 연구 보고가 있으나 주로 임상에 대한 연구가 

대부분이며4-18) 유전학적인 원인에 대한 연구는 아직 

없다. 이에 저자들은 임상적으로 QT 연장증후군으로 확

인된 한국인 환자의 유전적 결함 유형을 밝히고자 한다. 

 

대상 및 방법 
 

임상연구방법 

 

환자와 가족의 혈액 수집 

전국 6개 대학병원에서 QT 연장 증후군으로 확인된 

환자 중 유전자 연구에 동의한 31명의 환자와 가족의 

혈액을 채취하여 냉동시킨 후, 가능한 빠른 시간에 계명

대학교 의과대학 내과학교실과 자연과학대학 생물학과 

실험실로 수송하여 DNA를 분리하였고, 이를 냉동 보관

하였다. 이 중 10명의 환자와 18명의 가족 혈액에서 DNA 

분리가 가능하였으며 10명의 환자 유전자를 분석하였다. 

 

현재까지 밝혀진 QT 연장 증후군의 유전자 분석 

현재까지 알려진 LQTS의 유전자로 알려진 5가지의 

유전자 변이 중에서, 1형(KvLQT1), 2형(HERG), 5형

(KCNE1)에 대한 유전자의 염기를 조사하여 환자의 유

전자 염기와 비교함으로써 돌연변이가 발생한 부분을 비

교 분석하였다. 

 

분자 생물학적 방법 

 

환자와 가족의 유전자 분석 

샘플이 수집되는 즉시 genomic DNA를 분리해서 저장

하였고, PCR(polymerase chain reaction) 반응으로 각각

의 유전자에서 exon을 분리한 다음 분석을 통해 변이를 

검색하였다. 아직 한국인에서는 정상 유전자가 분리되어 

있지 않기 때문에 환자에서 LQTS 유전자들의 exon을 증

폭해내고 염기서열을 완전하게 밝히고자 2번 이상 반복하

여 수행하였다. 변이가 발견되면 Keating 그룹3)이 보고한 

것과 우리 데이터 사이에 어떤 유사성 또는 차이가 있는지 

확인하였다. 환자의 데이터만으로는 한국인에 특이적인 변

이인지의 여부를 확인할 수 없었기 때문에 정상인 68명을 

대상으로 유전자 분석을 시행하였다. KvLQT1과 KCNE1

은 Keating 그룹과 비교하여 차이가 없었고 HERG 유전

자에 2개의 변이(C1605T, A1758G)가 모두 관찰되어 

한국인에 특이적인 변이로 확인하였고 환자의 유전자를 동

일 방식으로 비교하였다. 각각의 유전자들을 증폭한 pri-
mer들은 Keating 그룹이 사용했던 것과 동일하거나 유사

하였으며(Table 1)에 다시 정리하여 요약하였다. 

 

유전자 분석 

Taq DNA polymerase와 dNTP 등 PCR 반응 관련 

제품 및 DNA cleaning kit는 인제사이언스(Korea), Ta-
kara(Japan) 등으로부터 구입하였다. Reverse transc-
ription kit은 Takara(Japan)와 QIAGEN(Germany)

의 제품을 사용하였으며 100bp ladder, plasmid isola-
tion kit, pGemT-easy vector는 Promega(USA)에

서 구입하였다. PCR primer는 (주)바이오니아(Korea)

에 의뢰하여 제작하였고 DNA의 염기서열은 (주)마크

로젠(Korea)에 의뢰하여 결정하였다. 

혈액은 매 실험 당 200 uL씩 채혈하였고 이로부터 

genomic DNA를 추출하였다. 요약하면 혈액 200 uL를 

hemolysis buffer(155 mM NH4Cl, 10 mM KHCO3, 

0.1 mM EDTA)와 잘 섞어 반응시킨 다음 10% SDS 

용액과 proteinase K(10 mg/mL)를 처리하여 37℃에

서 15~18시간 반응시켰다. Phenol과 chloroform으로 

2회 가볍게 추출한 다음 1/10배의 3M sodium acetate 

(pH 5.2)와 2배의 ethanol을 첨가하여 실처럼 분리되

는 DNA 가닥을 U자형으로 구부린 유리막대로 건져내

었다. 건져낸 DNA는 멸균수에 녹인 다음 UV spectro-
photometer를 사용하여 농도를 측정하였고 사용할 때

까지 4℃에 보관하였다. DNA의 농도는 1.0% agarose 

gel을 사용하여 전기영동한 후 DNA band의 선명도를 

육안으로 관찰해 genomic DNA의 quality(genomic DNA

의 크기 또는 순도)를 확인하였다. 

혈액에서 분리한 genomic DNA를 주형으로 하고, 해 
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당 유전자의 exon을 증폭해낼 수 있는 primer들을 이용

해 PCR 반응하였다. 반응액의 조성은 template DNA 10 

μL(25~50 ng), 10X PCR 반응 buffer 5 uL(750 mM 

Tris-Cl, 150 mM Ammonium Sulfate, BSA 1 mg/ 

ml, 25 mM MgCl2, pH 9.0), dNTP 2.5 uL(dATP, 

dCTP, dGTP, TTP 각각 25 mM), Taq DNA polyme-

Table 1. Primers for extract the exon in genomic DNA 

A. KvLQT1 

Exon Sense/antisense Size 
(bp)

Anne- 
aling 
(℃) 

CTCGCCTTCGCTGCAGCTC 01 

GCGCGGGTCTAGGCTCACC 

334 45 

CGCCGCGCCCCCAGTTGC 1-1 

CAGAGCTCCCCCACACCAG 

224 47 

ATGGGCAGAGGCCGTGATGCTG 02 

ATCCAGCCATGCCCTCAGATGC 

165 42 

GTTCAAACAGGTTGCAGGGTCTGA 03 

CTTCCTGGTCTGGAAACCTGG 

256 42 

CTCTTCCCTGGGGCCCTGGC 04 

TGCGGGGGAGCTTGTGGCACAG 

170 42 

TCAGCCCCACACCATCTCCTTC 05 

CTGGGCCCCTACCCTAACCC 

154 45 

TCCTGGAGCCCGACACTGTGTGT 06 

TGTCCTGCCCACTCCTCAGCCT 

238 55 

TGGCTGACCACTGTCCCTCT 07 

CCCCAGGACCCCAGCTGTCCAA 

195 42 

GCTGGCAGTGGCCTGTGTGGA 08 

AACAGTGACCAAAATGACAGTGAC 

191 42 

TGGCTCAGCAGGTGACAGC 09 

TGGTGGCAGGTGGGCTACT 

185 42 

GCCTGGCAGACGATGTCCA 10 

CAACTGCCTGAGAGGTTCT 

216 47 

CTGTCCCCACACTTTCTCCT 11 

TGAGCTCCAGTCCCCTCCAG 

195 47 

TGGCCACTCACAATCTCCT 12 

GCCTTGACACCCTCCACTA 

222 45 

GGCACAGGGAGGAGAAGTG 13 

CGGCACCGCTGATCATGCA 

216 45 

CCAGGGCCAGGTGTGACTG 14 

TGGGCCCAGAGTAACTGACA 

119 45 

GGCCCTGATTTGGGTGTTTTA 15 

GGACGCTAACCAGAACCAC 

135 47 

CACCACTGACTCTCTCGTCT 16 

CCATCCCCCAGCCCCATC 

297 47 

Table 1. Continued 

B. HERG 

Exon Sense/antisense Size 
(bp) 

Anne- 
Aling 
(℃) 

GGGCCACCCGAAGCCTAGT 01 

CCGTCCCCTCGCCAAAGC 

298 47 

CCGCCCATGGGCTCAGG 1-1 

TTGACCCCGCCCCTGGTCGT 

162 52 

GGTCCCGTCACGCGCACTCT 02 

TTGACCCCGCCCCTGGTCGT 

312 52 

GGGCTATGTCCTCCCACTCT 03 

AGCCTGCCCTAAAGCAAGTACA 

213 52 

CTCCGGGGCTGCTCGGGAT 04 

CACCAGCGCACGCCGCTCCT 

284 47 

GCCATGGACAACCACGTGGCA 4-1 

CCCAGAATGCAGCAAGCCTG 

339 47 

GGCCTGACCACGCTGCCTCT 05 

CCCTCTCCAAGCTCCTCCAA 

293 47 

CAGAGATGTCATCGCTCCTG 06 

CAGGCGTAGCCACACTCGGTAG 

295 47 

TTCCTGCTGAAGGAGACGGAAG 6-1 

TACACCACCTGCCTCCTTGCTGA 

296 55 

TGCCCCATCAACGGAATCTGC 07 

GAAGTAGAGCGCCGTCACATAC 

333 52 

GCCTGGGCGGCCCCTCCATCAA 7-1 

AGTTTCCTCCAACTTGGGTTC 

210 47 

GCAGAGGCTGACGGCCCCA 08 

ACTTGTTTGCTGTGCCAAGAG 

321 52 

ATGGTGGAGTGGAGTGTGGGTT 09 

AGAAGGCTCGCACCTCTTGAG 

390 47 

GAGAGGTGCCTGCTGCCTGC 10 

ACAGCTGGAAGCAGGAGGATG 

307 47 

GGGCCCTGATACTGATTTTG 11 

GCCCTGTGAAGTCCAAAAAGC 

372 47 

CCCTGATACTGATTTTGGTT 11-1

CACCCCGCCTTCCAGCTCC 

193 42 

TGAGGCCCATTCTCTGTTTCC 12 

GTAGACGCACCACCGCTGCCA 

358 52 

CTCACCCAGCTCTGCTCTCTG 13 

CACCAGGACCTGGACCAGACT 

273 47 

GTGGAGGCTGTCACTGGTGT 14 

GAGGAAGCAGGGCTGGAGCTT 

258 47 

TGCCCATGCTCTGTGTGTATTG 15 

CGGCCCAGCAGCGCCTTGATC 

232 47 
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rase 1.25 uL(2.5 units), 증류수 26.25 uL, sense 및 

antisense primer를 각각 2.5 μL(100 pmoles)씩 섞

어 전체 용량을 총 50 uL 되게 하였다. 반응 조건은 pre-

denaturation을 94℃에서 5분, denaturation을 94℃에

서 15~30초, annealing을 42~52℃에서 30~120초, ex-
tension을 72℃에서 15~30초, post-extension을 72℃

에서 5분간 실시하였다. Pre-denaturation과 post-ex-
tension을 제외한 나머지 반응은 모두 35~40회 실시하

였다. PCR 반응물은 미세유리구슬(glass beads)을 이

용하여 정제하였고 최종 농도가 200 ng/uL 이상 되도록 

조정한 뒤 자동화장치를 이용해 염기서열을 결정하였다. 

 

결     과 
 

임상적 특성 

대상 환자는 10명으로 남자는 1예, 여자는 9예였다. 

연령분포는 5세에서 68세였으며 전예에서 QTc 간격은 

480 msec 이상으로 연장되어 있었으며 심전도상 Tor-
sade de Pointes가 확인된 예는 6예였다. 또한 T alter-
nans가 확인된 예는 3예, notched T파는 6예, 실신은 

전예에서 있었으며 난청 혹은 귀머거리는 전예에서 없

었다(Table 2). 전예가 LQTS 진단기준에 합당하였다. 

 

유전자 특성 

LQTS 1형인 KvLQT1에 이상을 보인 경우는 환자 

10명 중 3명이었다. 염기서열 670번의 Guanine(G) 염

기가 cytosine(C) 염기로 변환된 예에서는 아미노산 Glu-
tamic acid(Glu)가 Glutamine(Gln)으로, 722번의 Thy-
mine(T) 염기가 C 염기로 변환된 예에서는 Leucine 

(Leu)이 Phenylalanine(Phe)으로, 1022번 C 염기가 

T 염기로 변환된 예에서는 Alanine(Ala)이 Valine(Val)

으로 변환되었으며, 1141번 Adenine(A) 염기가 G로 

변환된 예에서는 Threonine(Thr)이 Alanine(Ala)로 

변환되었다. 

LQTS 2형인 HERG는 환자 10명 중 6명에서 이상 

소견을 보였으며 11개의 염기 변화가 관찰되었다. 염기

서열 1463번의 A가 G로 변환되면서 Aspartic acid 

(Asp)가 Glycine(Gly)으로 변이되었고, 1486번 A 염

기가 G로 변환되면서 Threonine(Thr)이 Alanine(Ala)

로 변환되었으며, 1502번 A염기가 G로 변환되면서 As-
paragine(Asn)이 Serine(Ser)으로 변환되었다. 또한 

1547번 T 염기가 A로 변환되면서 Phenylalanine(Phe)

이 Tyrosine(Tyr)으로, 1607번 G염기가 T로 변환되

면서 Glycine(Gly)이 Valine(Val)으로, 1608과 1609 

염기사이에는 G 염기가 삽입되었으며, 1624번 C염기는 

G로 변환되면서 Leucine(Leu)이 Valine(Val)으로 변

환되었다. 1952번 A염기가 T로 변환된 예에서는 As-
paragine(Asn)이 Isoleucine(Ile)으로 변환되었고, 1978

번 A염기가 T로 변환된 예에서는 Lysine(Lys)이 생

성 중단되었다. 2008번 G염기가 A로 변환된 예에서는 

Glycine(Gly)이 Serine(Ser)으로 변환되었다. 

10명 중 2명은 LQTS1형과 2형의 유전자에서 동시

에 이상을 보였으며, 임상적으로는 LQTS의 진단적 범

주에 해당하나 유전자의 변화가 없는 경우도 발견되었

다. LQTS의 5형인 KCNE1 유전자에서는 이상 소견을 

발견할 수 없었다. LQTS 3형(SCN5A)과 4형(Mink)

의 유전자는 본 연구에서 검사하지 않았다(Table 3). 

Table 1. Continued 

C. KCNE1 

Exon Sense/antisense Size 
(bp) 

Anne- 
aling 
(℃) 

CTGCAGCAGTGGAACCTTAATG 3 

GTTCGAGTGCTCCAGCTTCTTG 

264 55 

GGGCATCATGCTGAGCTACAT 3-1 

TTTAGCCAGTGGTGGGGTTCA 

231 52 

GTTCAGCAGGGTGGCAACAT 3-2 

GCCAGATGGTTTTCAACGACA 

281 55 

    

Table 2. Clinical characteristics of the patients 

No. Sex Age QT TdP T alt T notch LHR Deafness

01 F 19 480 Y Y Y Y N 
02 F 28 640 Y - Y Y N 
03 F 45 640 Y Y Y Y N 
04 F 50 740 Y - - Y N 
05 F 40 560 - - - - N 
06 F 68 780 Y Y Y Y N 
07 F 61 690 - - Y Y N 
08 F 22 520 - - - - N 
09 M 05 600 - - - - N 
10 F 22 520 Y - Y - N 
No.: patient number, QT: QT interval, TdP: documented
torsade de pointes, T alt: T alterans, T notch: notched T
wave, LHR: low heart rate, F: female, M: male 
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고     찰 
 

선천성 LQTS는 비교적 희귀한 질환으로 소아나 젊

은 성인에서 다른 기저 심질환이 없이 실신이나 급사 등

이 일어날 수 있다는 점에서 조기 진단이나 예방적인 

치료의 중요성이 강조되어 왔다.4)5)10)13)14) LQTS는 다

양한 증상을 발현할 수 있고 잦은 실신 등으로 간질로 

오인 받는 경우도 있다.18) 이러한 다양성 때문에 LQTS

의 진단적 기준이 제시되어 있으나19) 증상의 발현이 없

는 경우에는 진단에 어려움이 많다. 

선천성 LQTS의 진단에 분자생물학적 연구방법의 도

입은 Keating 그룹3)에 의해 처음 시도되었으며 그 후 

최근 많은 연구들에 의해 선천성 LQTS를 특정 유전자 

변이로 설명하게 되었다. 그러나 임상적으로 선천성 LQTS

로 진단된 환자에서 유전자 변이는 약 30~50%정도 발

견된다고 한다.20)21) 본 연구에서도 임상적으로 LQTS

된 진단된 2예가 비록 제한된 검사이기는 하나 변이가 

발견되지 않았다. 

선천성 LQTS는 임상적으로 난청의 유무에 따라 Ro-
mano-Ward 증후군과 Jevell-Lange-Nielsen 증후

군으로 나누며 분자 생물학적 검사법에 의한 유전자 변

이에 따라 7가지 형태로 분류한다. Splawski 등22)의 연구

에 의하면 1형(KvLQT1 혹은 KCNQ1)이 전체 변이의 

42%, 2형(HERG 혹은 KCNH2)은 45%, 3형(SCN5A)

은 8%, 5형(KCNE1)은 3%, 6형(KCNE2)은 2%의 분

포를 보인다고하여 1형과 2형이 87%을 차지하였다. 또

한 Schwartz 등23)은 1형은 55%, 2형은 35% 그리고 

3형은 10%로 1형과 2형이 90%를 차지한다고 하였다. 

그러나 본 연구에서는 1형은 3예(30%)에서 2형은 6예

(60%)에서 변이가 있었으며 2예에서는 1형과 2형이 동

시에 존재하였다. Splawski 등22)의 연구의 결과와 비교

해 보면 KvLQT1의 1022번 C 염기가 T 염기로 변환된 

예가 본 연구와 동일한 변이 부위였고, HERG의 1951-

1952 삭제부위가 본 연구에서는 1952번 A 염기가 T 

염기로 변환되었다. 기존 연구의 결과와 본 연구사이의 

빈도의 차이는 본 연구가 타 연구에 비해 비교적 적은 

예 수에서 추출된 결과로 생각되며 향후 많은 예에서 연

구를 진행해보아야 할 것이다. 1형의 유전자(KvLQT1 

혹은 KCNQ1)는 11p15.5에 존재하며 포타시움 이온 

채널에 이상을 초래하며,24) 2형의 유전자(HERG 혹은 

KCNH2)는 7q35-36에 존재하며 1형과 같이 포티시움 

이온채널에 이상을 초래한다.25-27) 3형의 유전자(SCN5A)

는 3p21에 존재하며 소디움 이온 채널에 이상을 초래

하고28)29) 4형의 유전자(ankyrin-B 혹은 ankyrin 2)는 

4q25-27에 위치하며 이온 채널과는 연관이 없는 것으

로 알려져 있다.30) 5형의 유전자(minK 혹은 KCNE1)

는 21q22.1-22.2에 위치하고 포타시움 이온 채널에 이

상을 초래하며,31)32) 6형의 유전자(MiRP1 혹은 KCNE2)

는 21q22.1에 위치하며 포타시움 이온 채널에 이상을 

초래하며,33) 7형의 유전자(KCNJ2)는 17q23.1-24.2

에 위치하고 포타시움 이온 채널에 이상을 초래하는 것

으로 알려져 있다.34) 

본 연구의 내용은 첫째, 계명대학교 순환기내과를 통

Table 3. Genetic characteristics of the patients 

No. Sex Type 1  
(KvLQT1) 

Type II 
(HERG) 

Type V 
(KCNE1)

01 F C1022T 
(Ala-Val) 

A1463G 
(Asp-Gly) - 

   
A1502G 
(Asn-Ser)  

   
A1978T 

(Lys-Stop)  

   
G2008A 
(Gly-Ser)  

02 F - 
G1607T 

(Gly-Val) - 

   
InsG1608- 

1609  

   
C1624G 

(Leu-Val)  

03 F - 
C1624G 

(Leu-Val) - 

   
A1486G 
(Thr-Ala)  

04 F - - - 

05 F T722C 
(Leu-Phe) - - 

06 F - 
C1624G 

(Leu-Val) - 

07 F - - - 

08 F G670C 
(Glu-Gln) 

T1547A 
(Phe-Tyr) - 

  A1141G 
(Thr-Ala)   

09 M - - - 

10 F - 
A1952T 

(Asn-Ile) - 

No.: patient number, F: female, M: male, Ala: alanine,
Asp: aspartic acid, Asn: asparagine, Gly: glycine, Glu:
glutamic acid, Gln: glutamine, Ile: isoleucine, Lys: lysine,
Leu: leucine, Phe: phenylalanine, Ser: serine, Thr: threo-
nine, Val: valine, Tyr: tyrosine, A: adenine, T: thymine, C:
cytosine, G: guanine 
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해 가능한 여러 병원으로부터 임상적으로 판명된 환자 

샘플을 모으도록 하고, 둘째, 이로부터 LQTS 유전자변

이를 분석하여 데이터를 확보하고, 셋째, 이에 기초한 유

전자 차원에서의 진단 방법을 다각도로 시도한 것이다. 

가능한 많은 환자로부터 혈액 샘플을 수집하는 것이 첫 

번째 관건이나 병원마다 환자 관리체계가 다르고, 아직 

서로 교류가 없어 어려움이 존재하여 향후 한 센터 중

심으로 협조 의뢰하는 것이 본 질환의 진단과 연구에 도

움이 될 것이다. 샘플은 수집되는 즉시 genomic DNA

를 분리해서 저장하고, PCR 반응으로 각각의 유전자에

서 exon을 일일이 분리한 다음 염기서열을 결정하였다. 

아직 한국인에서는 정상 유전자가 분리되어 있지 않기 

때문에 환자에서 LQTS 유전자들의 exon을 모두 증폭

해내고 염기서열을 완전하게 밝히고자 하였다. 변이가 발

견되면 Keating 그룹이 보고한 것과 우리 데이터 사이

에 어떤 유사성 또는 차이가 있는지 확인하였다. 한사람

이 여러 종류의 변이를 동시에 갖고 있기도 하였다. 본 

연구에서 관찰된 변이가 한국인에 특이적인 변이 즉 유

전자 다형성인지를 알기 위해 심전도상 정상인 68명을 

대상으로 유전자 분석을 시행하여 모두에서 HERG 유

전자에 2개의 변이(C1605T, A1758G)가 발견되었으

며 이는 질병과 관련된 변이가 아니고 한국인의 유전자 

다형성임을 알 수 있었다. 그러나 본 연구는 LQTS환자

가 보인 유전자변이를 관찰한 것이고 질병과 직접적인 

관련이 있는 변이인지는 입증하지 못해 향후 이에 대한 

연구로 세포배양검사, 유전자의 knock out 검사 등에 대

한 연구가 있어야할 것으로 생각된다.  

결론적으로 선천성 LQTS는 흔치 않는 질환으로, 특

히 임상 증상이 발현되지 않는 환자에는 진단 상에 어

려움이 있어 좀 더 간편하고 신속한 결과를 낼 수 있는 

분자생물학적 방법이 개발되어 더욱 많은 유전자 변이

들이 밝혀져 보다 개개 원인 유전자의 변이에 따른 개

별화된 치료가 필요로 하며 증상이 발현되지 않은 가족

에 대한 선별검사를 시행하여 예방적 치료나 교육을 실

시하여야 할 것이다. 

 
요     약 

 

배경 및 목적： 

선천성 LQTS는 심전도 검사상 QT 간격의 연장 및 

치명적 심실성부정맥 발생으로 실신, 급사 등의 원인되

고 있는 유전적 요인이 관여하는 질환이나 국내에서는 

임상적 특성이나 치료에 대한 단편적인 보고는 있으나 

분자 생물학적 유전자 변이에 대한 연구는 없다. 

방  법： 

1999년 전국 6개 대학병원에서 진단된 LQTS 10명 

환자의 혈액을 채취하여 DNA를 분리하고 유전자변이를 

분석하였다. 

결  과： 

10명의 환자 중 여자는 9명이였으며, 8명에서 유전자 

변이가 있으며 3명은 KvLQT1 유전자에서 6명은 HERG 

유전자에 이상이 있었으며 KCNE1 유전자는 전예에서 

이상이 없었으며 2명은 KvLQT1과 HERG에 동시에 

이상이 있었으며 2예에서는 KvLQT1, HERG, 그리고 

KCNE1에 이상이 없었다. 

결  론： 

선천성 LQTS는 유전자 변이가 다양하여 향후 더 많

은 예에서 체계적인 연구가 필요하며 유전자의 변이와 

선천성 LQTS의 인과 관계에 대한 연구가 필요하다. 
 

중심 단어：QT 연장 증후군；유전자；염색체. 
 

본 논문은 1999년 대한순환기학회 산학협동연구비와 한국과
학재단 지역대학우수과학자지원사업(2000-1-210-00-
001-2)의 부분적 보조로 이루어졌음. 
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